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Resumen
Introducción:  La  retinosis  pigmentaria  es  la  forma  hereditaria  y  crónica  más  común  de  distroﬁa
retiniana. Esta  condición  se  caracteriza  inicialmente  por  la  afectación  progresiva  de  los  fotorre-
ceptores  y,  posteriormente,  de  otras  capas  de  la  retina.  En  la  exploración  ocular  esta  situación
se traduce  como  palidez  del  disco  óptico,  disminución  vascular  y  depósitos  de  pigmento  en  la
retina.
Caso clínico: Se  presenta  el  caso  de  un  paciente  masculino  de  15  an˜os  de  edad  con  una  historia
de 6  meses  de  evolución  caracterizada  por  ceguera  nocturna  y  disminución  de  la  visión  lateral
temporal superior  en  ambos  ojos.
Conclusiones:  Este  tipo  de  padecimiento  ocular  distróﬁco,  genético  y  progresivo  comienza
durante la  adolescencia  y  condiciona  una  discapacidad  visual.
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Abstract
Retinal  degeneration; Background:  Retinitis  pigmentosa  is  the  most  common  chronic  and  inherited  condition  of  retinal
involvement  of  retinal  photoreceptors  and  other  layers  characterize
n  results  in  optic  disc  pallor  and  retinal  pigment  deposition  vascular
e  case  of  a  15-year-old  male  with  a  history  of  6  months  evolution
dness  and  bilateral  impairment  of  superior  temporal  vision.Hereditary  disease dystrophy. The  progressive  
this condition.  This  situatio
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Case report:  We  present  th
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Conclusions:  This  type  of  dystrophy  is  a  genetic  and  progressive  eye  condition  that  begins  during
adolescence  and  produces  visual  impairment.
© 2015  Published  by  Masson  Doyma  México  S.A.  on  behalf  of  Hospital  Infantil  de  México
Federico Gómez.  This  is  an  open  access  article  under  the  CC  BY-NC-ND  license  (http://
creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).
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q. Introducción
a  retinosis  pigmentaria  (RP)  representa  un  grupo  heterogé-
eo  de  distroﬁas  retinianas  hereditarias  que  se  caracterizan
or  anormalidades  en  los  bastones  y,  de  forma  más  rara,  en
os  conos,  así  como  depósitos  de  pigmento  en  la  retina  visi-
les  en  el  fondo  del  ojo.1 Afecta  principalmente  a hombres
e  entre  30  y  50  an˜os  de  edad.  La  prevalencia  en  los  Estados
nidos  es  de  1  de  cada  4,000  personas.2 El  diagnóstico  puede
ospecharse  por  la  existencia  de  nictalopía,  campos  visua-
es  alterados  y  pérdida  progresiva  de  la  visión  periférica.3
uede  confundirse  con  glaucoma,  atroﬁa  de  papila  u  otras
nfermedades  del  ojo.
La  presentación  clínica  y  severidad  varía  con  base  en
l  patrón  hereditario.  La  RP  ligada  al  cromosoma  X  gene-
almente  se  maniﬁesta  en  edades  comprendidas  entre  los
-6  an˜os,  mientras  que  la  RP  con  patrón  autosómico  domi-
ante  tiene  un  inicio  más  tardío.  El  examen  de  fondo  de
jo  se  caracteriza  por  la  presencia  de  estrechez  arteriolar,
igmentación  intraarterial  y  pérdida  del  pigmento  epitelial
etiniano  periférico.  Con  la  progresión  de  la  degeneración
ay  pérdida  del  pigmento  intrarretiniano,  acumulación  de
elanina  y  aparición  de  espículas  óseas.  Conforme  avanza
a  enfermedad,  la  atenuación  y  palidez  del  nervio  óptico  se
grava,  y  la  agudeza  visual  central  también  puede  afectarse
n  etapas  tardías  debido  a  la  aparición  de  edema  macular.4
En  virtud  de  las  restricciones  que  la  RP  produce  y  la
iscapacidad  visual  que  puede  ocasionarle  al  paciente,  es
e  vital  importancia  identiﬁcar  este  padecimiento  a  tiempo
on  la  ﬁnalidad  de  concientizar  tanto  al  paciente  como  a
us  familiares  de  la  naturaleza  genética  y  progresiva  de  las
lteraciones,  ya  que  no  existe  hasta  el  momento  un  trata-
iento  que  detenga  los  cambios  degenerativos  oculares  y
a  consecuente  disminución  de  la  agudeza  visual.  Durante
a  adolescencia  esta  condición  puede  asociarse  con  pade-
imientos  endocrinos,  trastornos  neurológicos,  auditivos,
ntre  otros,  que  podrían  constituir  síndromes.5 El  objetivo
e  este  artículo  fue  presentar  un  caso  de  un  paciente  ado-
escente  con  RP,  con  el  propósito  de  concientizar  sobre  esta
nfermedad  que  terminará  en  una  minusvalía  visual.
. Caso clínico
dolescente  masculino  de  15  an˜os  de  edad,  sin  anteceden-
es  personales  patológicos  ni  familiares  de  interés  en  la
istoria  familiar.  Acudió  a  consulta  por  la  pérdida  de  la  agu-
eza  visual  bilateral  nocturna  que  comenzó  6  meses  antes,
 disminución  bilateral  de  la  visión  lateral  temporal  superior
esde  3  meses  antes.  Producto  de  la  gesta  II,  embarazo  II  y
l
p
a
pon  un  peso  al  nacer  de  2,950  g.  En  la  exploración  física  se
ncontró  talla  de  170.8  cm,  peso  de  62  kg  (IMC  21.2,  centilo
ntre  50  y  75).  En  el  examen  oftalmológico  presentó  agu-
eza  visual  de  20/60  en  ojo  derecho  (OD)  y  20/40  en  ojo
zquierdo  (OS).  Se  aplicó  el  método  ETDRS  (Early  Treatment
iabetic  Retinopathy  Study) y  no  corrigió  con  estenopeico.
simismo,  no  se  detectó  ningún  defecto  refractivo.  Para  la
ealización  de  la  refracción  se  utilizó  tropicamida  al  1%  como
icloplégico.  El  análisis  fundoscópico  de  ambos  ojos  reveló
tenuación  y adelgazamiento  de  los  vasos  retinianos,  pali-
ez  cérea  del  disco  óptico  y  atroﬁa  con  hiperpigmentación
n  áreas  periféricas  de  la  retina  (Fig.  1).  En  la  campimetría
e  Goldmann  se  encontró  con  pérdida  de  -30.06  dB  en  OD
 -27.38  dB  en  OS  (Fig.  2),  con  resultado  de  la  prueba  de
emicampo  para  glaucoma  negativo.  Para  evitar  la  varia-
ilidad  de  los  umbrales,  la  prueba  fue  realizada  por  un
ptometrista,  quién  evitó  la  fatiga  del  paciente  y  errores
e  ﬁjación.  Se  realizó  una  ﬂuorangiografía  de  fondo  de  ojo,
a  cual  reveló  zonas  de  hipoﬂuorescencia  irregular  en  retina
eriférica  con  áreas  de  hiperﬂuorescencia  en  región  macular
anto  de  OD  como  de  OS  (Fig.  3).  En  el  análisis  electroﬁsio-
ógico  de  ambos  ojos  se  determinó  una  disminución  de  las
espuestas  eléctricas  de  conos  y  bastones  diez  veces  menor
e  la  desviación  estándar  del  promedio  para  su  edad.  Ante
a  evidencia  diagnóstica  de  RP,  se  realizó  una  tomografía  de
oherencia  óptica  (TCO)  reportando  atroﬁa  macular  con  pér-
ida  de  fotorreceptores  en  ambos  ojos  (Fig.  4).  El  análisis
el  caso  se  terminó  al  descartarse  alteraciones  sistémicas
sociadas  a  la  RP.
. Discusión
a  RP  en  nin˜os  se  maniﬁesta  comúnmente  como  diﬁcultad
ara  adaptarse  a  la  visión  nocturna,  no  pueden  distinguir
ormas  y  objetos,  disminución  de  la  visión  periférica,
otopsias  y  alteración  en  la  percepción  del  azul  y  amarillo.
in  embargo,  existe  también  una  variedad  común  de  formas
indrómicas.  Las  más  frecuentes  son  el  síndrome  de  Usher,
n  el  que  hay  sordera  asociada  a  la  RP,  y el  síndrome  de
ardet-Biedl,  que  se  acompan˜a  de  obesidad,  polidactilia,
ipogonadismo  y  déﬁcit  cognitivo.6 El  diagnóstico  dife-
encial  debe  establecerse  con  la  maculopatía  en  ‘‘ojo  de
uey’’,  que  se  caracteriza  por  una  visión  desenfocada  y  sin
itidez  provocada  por  una  pigmentación  macular  irregular
ue  afecta  el  1%  del  epitelio  pigmentario  y  que  llega  a  ambos
ados  del  nervio  óptico.  Es  bilateral  y  simétrica,  y  suele
resentarse  en  1/10,000  personas,  con  mayor  frecuencia  en
dolescentes.  Otras  condiciones  que  producen  palidez  de  la
apila  son  la  neuropatía  óptica  de  Leber,  la  atroﬁa  óptica  de
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Figura  1  Análisis  fundoscópico  de  ojo  derecho  (A)  e  izquierdo  (B),  donde  se  observan  las  anomalías  características  de  la  retinosis
pigmentaria.
Figura  2  Campimetrías  de  Goldmann  para  ojo  derecho  (A)  e  izquierdo  (B).  Se  determinó  pérdida  de  -30.06  dB  en  OD  y  -27.38  dB
en OS.
B,  ojFigura  3  Fluorangiografía  de  ambos  ojos  (A,  ojo  derecho  y  Kjer,  el  síndrome  de  Wolfram  y  el  síndrome  de  Behr.  También
se  descartó  coroideremia.  Esta  condición  se  caracteriza  por
la  pérdida  tanto  del  pigmento  epitelial  retiniano  como  de
la  capa  coriocapilar,  aunque  la  retina  interna  y  el  nervio
ó
p
l
eo  izquierdo)  que  muestra  las  alteraciones  de  esta  condición.ptico  permanecen  normales;  por  lo  general  se  trata  de
acientes  con  miopía.  Actualmente  se  han  identiﬁcado  45
ocus/genes  causales  para  las  formas  de  RP  no  sindrómicas,
s  decir,  para  las  formas  autosómica  dominante,  autosómica
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outer segment layer progression in patients with X-linked reti-igura  4  Tomografía  de  coherencia  óptica  de  ojo  derecho  (A
troﬁa macular  de  ambos  ojos  (ángulo  de  exploración  0◦,  espac
ecesiva,  ligada  al  X  y  digénica.7 Se  han  comprobado  muta-
iones  en  los  genes  RP1,  RP2  y  RP3  asociadas  con  una  RP  de
resentación  unilateral  en  familias.8,9
En  este  caso,  el  diagnóstico  clínico  se  fundamentó  en  la
resencia  de  nictalopía,  los  defectos  de  la  visión  periférica,
as  lesiones  del  fondo  ocular,  los  trazos  anormalmente  bajos
n  la  electrorretinografía  y  la  progresión  de  todos  estos
íntomas.  La  TCO  se  utilizó  para  la  obtención  de  informa-
ión  morfológica  de  la  retina  aportando  complementación
iagnóstica.10 El  estudio  con  mapeo  genético  es  recomenda-
le  para  determinar  si  existe  una  asociación  con  la  herencia
utosómica  dominante  o  recesiva  o  ligada  al  cromosoma  X,
 de  esta  manera  poder  brindar  un  mejor  consejo  genético.
l  presente  caso  puede  ser  catalogado  como  esporádico,  ya
ue  es  el  primer  miembro  de  la  familia  que  tiene  este  pade-
imiento  y  no  se  pudo  determinar  ninguna  vinculación  a  la
erencia.
Actualmente  no  existe  tratamiento  que  detenga  la
volución  de  la  enfermedad  o  logre  revertir  el  proceso
atogénico.  El  abordaje  terapéutico  se  limita  a  retrasar  la
rogresión  mediante  la  protección  de  la  luz  solar  y  el  suple-
ento  con  multivitamínicos,  además  de  dispositivos  ópticos
 electrónicos,  como  las  gafas  de  visión  nocturna  y el  trata-
iento  de  las  complicaciones  que  se  presenten.11
esponsabilidades éticas
rotección  de  personas  y  animales.  Los  autores  declaran
ue  para  esta  investigación  no  se  han  realizado  experimen-
os  en  seres  humanos  ni  en  animales.onﬁdencialidad  de  los  datos.  Los  autores  declaran  que
an  seguido  los  protocolos  de  su  centro  de  trabajo  sobre
a  publicación  de  datos  de  pacientes.
1de  ojo  izquierdo  (B)  con  disminución  de  los  fotorreceptores  y
ento  0.25  mm,  longitud  6  mm).
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